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今後の抱負について 
 
 
  
 
平成２７年４月から生命育成看護科学講座 成育小児科学研究室に赴任してまいりました。酒井規夫と
申します。よろしくお願いいたします。 
それまでは大阪大学大学院医学系研究科小児科学に在籍しており、大薗惠一教授のもと、神経代謝・
臨床遺伝グループのチーフとして先天性代謝異常症、先天異常の診療と研究、そして医療人の教育を行
っておりました。 
診療は主に先天性代謝異常症ですが、染色体異常や先天異常、原因不明の発達遅滞などの患者さんの
診療を行ってきました。特にライソゾーム病と言われる細胞内小器官ライソゾームの酵素異常症により
発症する全身症状をきたす疾患の酵素診断を、全国的にも中心となって行ってきました。稀な疾患も多
いのですが、ライソゾーム病も合計すると５０００人に一人くらいの出生率があると言われており、そ
んなに少ないわけでもありません。またこれらの疾患には酵素補充療法、造血幹細胞移植、器質合成抑
制療法、シャペロン療法、遺伝子治療など、先進治療により根本的な治療が可能となった疾患が少なか
らず含まれており、治療困難な遺伝疾患としては治療の可能な疾患としてその診療意義が高いと思って
います。 
そして、遺伝疾患に対する医療として遺伝カウンセリングを中心とする臨床遺伝の実践を遺伝子診療
部で行ってまいりました。ここでは小児疾患以外の実に多くの遺伝疾患の患者さんとの出会いがありま
す。 
研究としては、上記のライソゾーム病の病態解析に関する研究と、治療法開発に関わる研究を目指し
てきました。クラッベ病の遺伝子同定、I-cell 病の病態解析はその主な成果です。 
今後は、看護学専攻の中で、小児看護学の教育を最先端の医療状況を伝えながら、今後の医療の新し
い現場に活躍できる医療人を育てる教育について考えることを一つの柱と考えていきたいと思っていま
す。また、病院の中での医療を少し外側からの視点を持つことによって、新しい医療に関する研究を行
っていきたいと思っております。この教育、研究においては今まで経験してきた、遺伝学の考え方が重
要と思っておりますので、それを縦糸にした活動を行っていきたいと思っております。おりしも医療の
現場では今後ますますゲノム情報をいかに診療、研究に生かすかが大きな動きとなっており保健学専攻
の活動の意義も大きくなっていると思います。 
ツインリサーチセンターの活動も重要なものとなってくると思いますし、多くの先生とも共同して保
健学科の教育、研究がさらに発展することに微力を尽くしたいと思っておりますので、よろしくお願い
いたします。 
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